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Doente do sexo feminino, 23 anos de idade com
distrofia ungueal congénita de etiologia não escla-
recida. Observada em Consulta de Reumatologia
por apresentar artralgias de ritmo predominante-
mente mecânico dos joelhos e tibiotársicas com
seis anos de evolução. 
Não havia descrição de casos similares nos fami-
liares.
Ao exame objectivo apresentava distrofia de to-
das as unhas das mãos (Figuras 1 e 2), sem envol-
vimento das unhas dos pés, palpação dolorosa dos
joelhos e tibiotársicas, sem limitação da mobilida-
de e sem artrite. No estudo analítico efectuado ti-
nha indícios de proteinúria, na urina tipo II e um
valor de 107 mg na urina de 24 horas. Sem outras
alterações. Nas radiografias apresentava displasia
dos ossos ilíacos e das patelas com sub-luxação e
báscula externa (Figura 3).
Com base nas manifestações clínicas e na radio-
logia foi colocada a hipótese diagnóstica de Sín-
drome unha-patela.
Esta síndrome é muito rara, tem transmissão au-
tossómica dominante ligada ao gene LMX1B, do
braço longo do cromossoma 9, estando também
descritos casos esporádicos nos quais integramos
este caso clínico.
Caracteriza-se por distrofia ungueal congénita
(97% dos casos), com envolvimento simétrico pre-
dominantemente das mãos, displasia das patelas
(92%), displasia dos ossos íliacos (62%) e displasia
dos cotovelos (72%). Estão descritos doentes com
envolvimento ocular (glaucoma) e renal. O envol-
vimento renal apesar de ser inconstante (5-14%)
pode ser grave, eventualmente com evolução para
insuficiência renal terminal. Manifesta-se por pro-
teinúria, síndrome nefrótica, hematúria e HTA.
Não existe terapêutica específica para esta sín-
drome, devendo ser considerada a correcção cirúr-
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Figura 1. Distrofia ungueal.
Figura 2. Distrofia ungueal.
Figura 3. Radiografia das patelas.
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